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Desde o início, em 1986, da organização da
consulta individualizada de fibrose quística
(FQ), da Unidade de Pneumologia Pediátri-
ca, do Serviço de Pediatria, do HSM, vêem-
-se verificando continuamente mudanças
bastante positivas. Nessa altura, a curta so-
brevida e a má qualidade de vida dos nossos
doentes e suas famílias conferiam à doença
uma perspectiva nada optimista.
Em Portugal, na década de 80, a FQ era con-
siderada uma doença exclusiva da idade pe-
diátrica, até que era raro que um doente atin-
gisse a idade adulta. Porém, mercê, por um
lado, da compreensão da doença e por outro
do seguimento dos doentes na consulta espe-
cializada e por equipa multidisciplinar, a so-
brevida foi significativamente influenciada.
Na análise de sobrevivência efectuada em
1998, estimou-se que 50% dos nossos doen-
tes, em seguimento nessa data, tinham proba-
bilidade de atingir os 30 anos. Havia assim
perspectivas de obtermos resultados seme-
lhantes aos países mais desenvolvidos, nome-
adamente os EUA. De acordo com os dados
da Cystic Fibrosis Foundation, dos EUA, a so-
brevida média da FQ de cerca era de 25 anos
em 1985, tendo aumentado para 35 anos em
2005. A FQ, no momento actual, não é mais
uma doença exclusiva da idade pediátrica.
1 Centro Especializado de Fibrose Quística. Hospital de Santa Maria, Lisboa.
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Actualmente, e de acordo com a análise dos
registos de doentes FQ de Inglaterra, Esta-
dos Unidos, França e Austrália, referentes ao
ano de 2001, a percentagem de doentes pe-
diátricos (idade inferior a 18 anos), relativa-
mente ao total de doentes, era respectivamente
de 57%, 61,3%, 65,7% e 65,7%. Com uma
sobrevida média actual de 35 anos, é de pre-
ver que a sobrevida e a percentagem de doen-
tes adultos aumente significativamente nos
próximos anos. Nas duas consultas especiali-
zadas de FQ do HSM (a de pediatria e a de
adultos) estão em seguimento 102 doentes,
69% dos quais tem idade inferior a 18 anos.
Têm sido referidos como principais facto-
res influentes na sobrevida os seguintes: (1)
os protocolos de seguimento/ tratamento;
(2) o diagnóstico precoce; (3) o tipo de com-
participação no apoio à doença e 4) o perfil
das mutações genéticas.
Relativamente ao primeiro, é inegável que o
seguimento destes doentes por equipa multi-
disciplinar e com experiência está associado à
maior sobrevida e à melhor qualidade de vida.
Normas de acompanhamento e tratamento,
essenciais na obtenção de bons resultados, têm
sido publicadas por centros especializados eu-
ropeus e pela Cystic Fibrosis Foundation (CFF),
nos EUA. A complexidade da doença e o seu
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envolvimento multissistémico obrigam a uma
abordagem por equipa multidisciplinar, cons-
tituída por profissionais com experiência no
tratamento de doentes FQ.
Assim, a perspectiva pediátrica, na área da
FQ, deve ser: (1) o diagnóstico precoce; (2)
o seguimento dos doentes em centros espe-
cializados; e (3) transferir os doentes para os
centros de adultos, o mais “saudáveis “ pos-
sível e com a melhor qualidade de vida.
Para um diagnóstico precoce, torna-se essen-
cial identificar, não só os doentes com o fe-
nótipo clássico (infecções respiratórias recor-
rentes, insuficiência pancreática e valor
elevado de cloreto no suor), mas também os
com o fenótipo “não clássico” (nomeada-
mente doentes com suficiência pancreática,
pancreatite idiopática, polipose nasal e azo-
ospermia obstrutiva).
A hipótese diagnóstica é colocada por: (1)
diagnóstico pré-natal nas famílias de risco;
(2) screening neonatal e (3) aspectos clínicos.
Relativamente ao diagnóstico precoce, por
screening neonatal, é consenso que este deve
ser implementado em todos os países.
A fibrose quística, apesar de ser uma doença
antiga, apresenta dilemas, nomeadamente de
diagnóstico, no caso de: (1) fenótipos clíni-
cos “não clássicos”; (2) provas de suor nor-
mais, em doentes com clínica FQ e (3) mu-
tações no gene CFTR (do inglês, Cystic Fibrosis
Transmembrane Conductance Regulator) de efei-
tos imprevisíveis.
A identificação de mutações conduziu, natu-
ralmente, a correlações genótipo/fenótipo.
Nos doentes com 2 mutações consideradas
graves o diagnóstico é mais precoce. As mu-
tações consideradas mais suaves e mais raras
têm sido encontradas, sobretudo, em doentes
com apresentações clínicas menos graves
e/ou “atípicas” e diagnósticos mais tardios.
A mutação mais comum, a F508del, é uma
mutação grave, e a mutação 3272-26A>G,
frequente em Portugal (ligeiramente supe-
rior a 1%), caracterizada pelo Grupo de In-
vestigação de Fibrose Quística do INSA, é
uma mutação suave. A análise comparativa
entre 62 doentes, de 6 países europeus, com
a mutação e os homozigóticos para a
F508del, demonstrou um fenótipo clínico
mais ligeiro nos doentes com a mutação
3272-26A>G. Estes doentes tiveram um
diagnóstico mais tardio e são suficientes pan-
creáticos. A base molecular deste fenótipo
deve-se à existência de uma certa quantida-
de de mRNA CFTR normalmente proces-
sada, não sendo, todavia, suficiente para evi-
tar a doença.
Por a variabilidade fenotípica observada nos
doentes FQ levantar frequentemente proble-
mas diagnósticos, nos doentes com formas
de apresentação e evoluções clínicas ditas
“não clássicas” ou “atípicas” a confirmação
diagnóstica, pela prova de suor e pela análise
do genótipo, nem sempre é possível.
A avaliação da função da CFTR, através da
determinação da diferença de potencial na-
sal, tem sido utilizada para clarificação do
diagnóstico dos casos “atípicos”. Por outro
lado, o estudo da actividade da proteína
CFTR, através da medição da secreção de
cloreto dependente do cAMP no cólon, tem
sido também realizado com carácter experi-
mental para apoio no estudo de doentes com
apresentações “atípicas” ou casos duvidosos.
Este novo método da detecção de correntes
residuais de cloreto mostrou-se útil para es-
clarecimento diagnóstico num grupo dos
nossos doentes.
Não existindo cura, a intervenção terapêuti-
ca tem uma tripla finalidade: (1) controlar as
manifestações pulmonares; (2) promover
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uma nutrição adequada; e (3) permitir uma
vida tão normal quanto possível.
Sendo a doença pulmonar a causa de grande
morbilidade e mortalidade da FQ, para con-
trolo das infecções recorrentes a estratégia
é, em primeiro lugar, a erradicação da colo-
nização inicial, em segundo a supressão do
crescimento bacteriano na colonização/in-
fecção crónica, nomeadamente por Pseudo-
monas aeruginosa.
Apesar de, cada vez, ser maior o número de
doentes que atingem a idade adulta, com sco-
res clínicos classificados como “bons”, alguns
doentes em idade pediátrica evoluem para
os estádios finais da doença, observando-se
bronquiectasias bilaterais e insuficiência res-
piratória global.
Apesar de agora mais rara, na idade pediátri-
ca observam-se complicações pulmonares
graves, como hemoptises, pneumotóraces e
insuficiência respiratória, todas elas determi-
nantes no prognóstico e na qualidade de vida.
Outro grande objectivo é conseguir um es-
tado nutricional o mais próximo possível do
normal, com aportes compensatórios do
aumento das necessidades e gastos calóricos
destes doentes. Existem estudos que corre-
lacionam percentis de peso com parâmetros
funcionais respiratórios (VEMS) e que de-
monstram maior deterioração da função
pulmonar nos doentes com percentis de peso
inferior a 25.
No seguimento multidisciplinar da FQ, a
avaliação e intervenção nutricional estão in-
cluídas nos programas de seguimento e tra-
tamento mais agressivos, implementados nas
últimas décadas, os quais, sem dúvida, têm
contribuído para a melhor qualidade de vida
e para o aumento de esperança de vida dos
doentes. No entanto, apesar das intervenções
nutricionais por vezes agressivas e do con-
trolo das exacerbações pulmonares e colo-
nização crónica, nem sempre se consegue o
controlo nutricional desejado.
A diabetes mellitus e a intolerância à glucose,
comuns na adolescência, também com gran-
de impacto na evolução ponderal e deterio-
ração pulmonar, devem ser precocemente
diagnosticadas.
Como foi referido, é a equipa multidiscipli-
nar, constituída por profissionais experientes
e integrados num centro, que melhor respon-
de às necessidades de cuidados dos doentes
com FQ. De acordo com Yankaskas J (2006,
North American Cystic Fibrosis Conference), a vi-
são actual da CFF é a de que, durante os pró-
ximos 5 anos, a esperança de vida dos doen-
tes com FQ pode aumentar 5-10 anos, pela
implementação consistente de cuidados mé-
dicos, de acordo com os actuais conhecimen-
tos, baseados na evidência clínica.
Sendo assim, é missão das equipas multi-
disciplinares dos centros especializados
pediátricos implementar os “Guidelines de
Diagnóstico e Tratamento”, tendo como ob-
jectivo principal controlar a evolução da
doença, para que os doentes atinjam a idade
adulta o mais “saudáveis” possível e com a
melhor qualidade de vida.
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